睾丸性女性化症候群の姉妹発生例 by 足立 匡 et al.
東医大誌　48（1）：122～124，1990
第24回
日
東京医科大学内分泌代謝研究会
時：平成1年11月28日（火）
5時00分～
会　場：東京医科大学新樹院6階第2会議室
座長有瀧世界爺（小児科学）
　2．　多発奇形を合併した新生児Klinefelter
　　　　症候群の一例
（小児科学）　浅野あつみ，堀　 義裕，
　　　　　　　　　宇都宮正司，大久保利武，
　　　　　　　　　有瀧世界爺，本多　輝男
　Klinefelter症候群は出生500～1000人に1人
の頻度でみられる疾患だが，思春期前は臨床症状
に乏しく発見されることは稀である。本症例は，
小頭症，小顎症，先天性狡高輪症候群等，多彩な
合併奇形を有していたために，新生児期に
Klinefelter症候群であることがわかった。
Klinefelter症候群は思春期以降になると睾丸の
精細管の萎縮・硝子化，Leydig間質細胞の増生を
きたし，内分泌的には，血中Testosteroneは低値
ないし正常下限で，LH，　FSHは増加が認みられる。
本症例は乳児であるため，睾丸の障害は，まだ軽
度で，血中LH，　F　SH，　Testosteroneは正常
であった。内分泌的には，今後，さらに経過を追
って観察していく予定である。
　1．　　睾丸性女性化症候群の姉妹発生例
（産婦人科学）足立　匡，鈴木康伸，井坂恵一，
　　　　　　　鈴木良知，入江　宏，高山雅臣，
　　　　　　　秋谷　清
　睾：丸性女性化症候群は，androgen　receptorの先
天的欠損がその病因とされる疾患である。今回わ
れわれは，姉妹に発生した本症を経験したので報
告する。
（症例）姉：原発性無月経及び不妊を主訴に来院
し，内診，超音波検査で子宮形成不全が副われ腹腔
鏡検査が行なわれた。その結果，腹腔内には子宮
及び卵管は認められず，両側睾丸様組織が確認さ
れた。内分泌検査でもテストステロンが高値を示
した。妹：急性腹症にて入院となり，緊急開腹手
術が施行された。超手拳大ののう胞性腫瘤の捻転
が認められ，対側にも超栂指頭大の茶褐色組織が
確認され，組織学的検索の結果これらの組織は
精巣であることが明らかとなった。姉妹ともに，
2次性徴にはとくに異常を認められなかった。染
色体は46，XYであった。
（考察）本症はX染色体劣性遺伝である。腹腔内
睾丸の悪性化も報告されており，姉については今
後の経過観察が必要となると思われる。
　3．　低ゴナドトPtピン性性腺機能低下，腎血
　　　　管性高血圧を合併したvon　Recklinghausen
　　　　病の一例
（小児科学）　　窪田　　豊，木ノ上啓子，
　　　　　　　　　宮島　　裕，有瀧世界爺，
　　　　　　　　　本多　揮男
（眼科学）　川原純一
（耳鼻咽喉科学）　佐伯　哲郎
　9才，男児。眼科で両側視力障害，眼底出血，虹
彩小結節を指摘され当科を受診した。全身の皮膚
にcaf’e　au　lait斑があり，血圧170／130mHg，血
漿PRA　7．8ng／mf／hr，　angiotensin　I　440　Pg／皿k，
aldosterone　86Pg／meと高値を示した。選択的腎動
脈造影により，右腎動脈起始部に狭窄を認めた。
嗅覚障害を伴い，伸展させた陰茎の長さは27㎜と
短く，睾丸容積は2m尼と小さく，LH－RH負荷に
よる血中LH，　FSH及びHCG負荷による血中テス
トステロンは低反応で，低ゴナドトロピン性性腺
機能低下が認められた。以上より，嗅覚障害を伴
う低ゴナドトロピン性性腺機能低下（Kal　lmann
症候群）および腎一血管性高血圧を合併したvon
Recklinghausen病と診断した。
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